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Abstrakta

DEKADA RUSTOVEHO HORMONU V CESKE REPUBLICE 1991-2001:

NOVA GENERACE OPTIMALNE LECENYCH DETI VSTUPUJE DO DOSPELE-
HO ZIVOTA

J. Lebl! a ¢lenové Pracovni skupiny pro ristovy hormon Ceské endokrinologické spole¢nosti

1Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha lebl@fnkv.cz

211 pediatrickych center pro lé¢bu ristovym hormonem

I kdyz rtistovy hormon byl poprvé terapeuticky pouzit jizZ v roce 1957 a v 70. a 80. letech se stal rutinni
1é¢bou u déti s jeho deficitem, byl v byvalém Ceskoslovensku dostupny jen velmi omezené. Proto jesté
v letech 1988-1990 koncili mladi dospéli s deficitem rdstového hormonu svij riist se ztratou vysky 3,28
+ 0,26 SD - chlapci dosahovali v priméru jen vysky 155 cm, divky 144 cm.

Diky usili 1ékaiti, podpofenému iniciativami rodi¢t pacientt, se dostupnost riistového hormonu v CR
od let 1991-1992 ptiblizila evropskému standardu. Jiz v roce 1995 stoupla télesnd vyska pfi ukonceni
lécby rastovym hormonem na -0,99 + 0,14 SD (chlapci 171 cm, divky 159 cm). V soucasné dobé je
lécba déti s deficitem rtistového hormonu v principu vyfeSena, pacienti dosahuji normalni dospélé
vysky.

Od roku 1998 se v CR léci ristovym hormonem také dospéli sjeho deficitem, s cilem dosdhnout
fyziologického télesného slozeni a kostni mineralizace a predejit zvySenému metabolickému a
kardiovaskuldrnimu riziku.

Od roku 1992 pouzivame rdstovy hormon k pfekondvani rtistové retardace u divek s Turnerovym
syndromem. Zatimco v roce 1993 dortistala tato dévcata jen do 137,1 + 1,9 cm, v roce 2001 jiz do 158,7
* 2,4 cm. Sousttedéni pacientek s Turnerovym syndromem ve specializovanych centrech usnadnilo
také FeSeni jejich dalsich zdravotnich problémt, zejména lé¢bu ovaridlni dysfunkce snavozenim
pfirozeného priibéhu dospivéani a perspektivou budouci in vitro fertilizace. Definitivné byla opusténa
chybna predstava o jejich mentalnim defektu. Citlivy psychologicky piistup je pomaha pfipravit na
budouci plnohodnotny dospély zivot.

Vroce 1995 jsme zacali lécit rtistovym hormonem déti schronickou renalni insuficienci a po
transplantaci ledviny. Zmirnéni riistové retardace pfispiva ke zlepseni i jejich kvality Zivota.

V roce 2001 bylo schvéleno 1é¢eni ristovym hormonem u déti se syndromem Prader-Willi, u kterych
se priznivé projevuje jak jeho rtstovy, tak metabolicky ucinek. Pfipravuje se lé¢ba dalsi skupiny
pacientt - déti s poruchou rdstu navazujici na intrauterinni réistovou retardaci.

Mezi léty 1991 a 2001 jsme diky rtstovému hormonu a dal$i komplexni péci pfipravili na vstup do
dospélosti novou generaci nasich pacientti. Zbaveni tizivého fyzického handicapu, jsou pfipraveni
s pInym sebevédomim prozit kvalitni a ispésny zivot ve 21. stoleti.

Problematika tesena s podporou vyjzkumného zaméru MSM 111200001.



Symposium I. Kongenitilni adrenalni hyperplazie

PRVNI ROK NOVOROZENECKEHO SCREENINGU KONGENITALNI ADRE-

NALNI HYPERPLAZIE V CESKE REPUBLICE
F. Votava, P. Kra¢mar, V. Rakosnikovg, ]J. Lebl, O. Hnikov4, J. Brejchové, P. Vackova, R. Zatloukalova
Klinika dé&ti a dorostu 3. LF UK a FNKV, Praha votava@fnkv.cz

Uvod: U¢innym nastrojem ¢asné, preklinické diagnostiky kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH)
zplisobené deficitem enzymu P450c21 (21-hydroxylazy) je novorozenecky screening zaloZeny na
meéfeni koncentrace 17-hydroxyprogesteronu (17-OHP) v suché kapce krve na filtraénim papirku
(resp. novorozenecké screeningové karti¢ce). Hlavnim smyslem screeningu je prevence rozvoje Zivot
ohrozujici solné krize u pacientti se solnou poruchou (SW). Z v¢asné diagnézy mohou profitovat i
pacienti s pouze virilizujici formou CAH (SV). Nedostate¢nost klinické diagnostiky CAH a potteba
screeningu v Ceské republice (resp. v celém stiedoevropském regionu) byla dolozena multicentrickou
studif (J Clin Endocr Metabol, 86(7), 2958-64, 2001). Od 1.ledna 2001 probiha pilotni studie s cilem
ovéfit a vyhodnotit proveditelnost a efektivitu tohoto screeningu v podminkéach Ceské republiky. Z
klinické diagnoze. Cilem sdéleni je zvefejnéni vysledk a zkuSenosti za rok 2001.

Soubor a metodika: Celkem jsme vySettili 26502 chlapct, jejichZ novorozenecké screeningové karticky
byly zasldny do nasi laboratofe. Z toho se 1431 chlapcii (5,4%) narodilo s porodni hmotnosti pod
2500g. Koncentrace 17-OHP byla méfena pomoci fluoroimunoeseje DELFIA (Neonatal 17a-OH-
progesterone kit, Wallac Oy, Turku, Finsko). U 2718 novorozencii jsme vyhodnotili vék pfi odbéru
screeningu a pocet dni od odbéru do prijeti karticky nasi laborato#i.

Vysledky: U 55 z 25 071 chlapcti s porodni hmotnosti nad 2499¢g byla zjisténa koncentrace 17-OHP
vyssi nez "cut-off" limit (30 nmol/1) a bylo zapotfebi opakovani vySetfeni - tzv.recall, coz predstavuje
¢etnost recallti (recall rate) 0,219%. Rovnéz u 55 z 1431 chlapcti s porodni hmotnosti pod 2500g byla
naméfena koncentrace 17-OHP vys$si nez "cut-off" limit, coz pfedstavuje "recall rate" 3,843%. Pro cely
soubor 110 recallt ¢ini "recall rate" 0,485%. U 7 chlapcti (v8ichni nad 2500g) jsme nalezli "pozitivni"
koncentraci (nad 90 nmol/1) 17-OHP v rozsahu 108-718 nmol/l. Tito chlapci byli nejrychlejsim
moznym zpusobem hospitalizovani. CAH byla prokdzéna u 3 z nich (1xSV, 2XSW), coz predstavuje
pozitivné prediktivni hodnotu (PPV) 0,43%. Primérny vék pii odbéru screeningu byl u novorozencti s
porodni hmotnosti nad 2500g 5 dni (rozsah 2-11) a pocet dni do pfijeti vzorku laboratoii 5 (rozsah 0-
29); ve skupiné 1500-2499g 6 dni (2-32) a 5 dni (0-33) a u novorozencti pod 1500g byl pramérny vék
pfi odbéru 8 dni (2-56) a doba do obdrzeni vzorku 5 dni (1-23) od odbéru.

Zavér: Pribézné vysledky pilotni studie za rok 2001 ukazuji na proveditelnost a tuc¢innost
novorozeneckého screeningu CAH v Ceské republice. Jeden zachyceny pacient se SW CAH byl sice jiz
pred vysledkem screeningu pro klinické obtiZe hospitalizovan, ale screening pfispél u néj k véasnéjsi
diagnoéze. U zbyvajicich dvou byla choroba diagnostikovana pomoci screeningu dfive, nez vzniklo
klinické podezfeni. Vysoky pocet recall u novorozenct s nizkou porodni hmotnosti otevira otazku
"cut-off" limiti. Za velky problém, ktery by mohl ohrozit efektivitu tohoto screeningu, povazujeme
nedtisledné dodrzovani ¢asovych pravidel pro odbéry vzorkd a jejich zasilani do laboratote.

Studie je podporovina grantem IGA MZ CR NE 6133-3.

MONITOROVANI LECBY DETi S CAH
S. Kolouskova
2. détska klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha

Kongenitalni adrendlni hyperplazie (CAH) je vrozené autosomalné recesivné dédiéné onemocnéni.
Prevalence v nasi populaci se odhaduje 1:12 000 - 15 000. Nejcastéjsi je deficit 21 hydroxylazy, ktery se
vyskytuje u 90-95% pacientit s CAH. Ukolem 1é¢by je zamezit solné poruge a ptisobeni nadmérného
uc¢inku androgend. U klasické formy CAH lé¢ba spocivda v kombinované substituci gluko- a

mineralokortikoidd bez ohledu na to, jde-li o solnou poruchu ¢ nikoliv. Pfi 1é¢bé se miizeme setkat



jednak snadmérnym davkovanim kortikoidd, které vedou k projeviim Cushingova syndromu.
Pacient je ohrozen osteoporézou, opozdénou pubertou a malou dospélou télesnou vyskou. Naopak
nedostatecnd 1écba ohrozuje pacienta akutni adrendlni krizi, z dlouhodobého hlediska pak u obou
pohlavi dochazi k akceleraci rdstu, piedcasné puberté, malé dospélé télesné vysce, poruse
gonadalnich funkci a plodnosti. Inicidlni 1é¢ba zavisi na stavu ditéte a typu poruchy. U tézkych forem
se v prvnich tydnech pohybuje davka hydrokortizonu mezi 60-90 mg/m?2/den, rozdélené do 3 dil¢ich
davek. Koncem prvniho roku Zivota se substituce stabilizuje mezi 8-12 (-15) mg hydrokortizonu
/m2/den. Castou chybou v 1é¢bé je vyuzivani mineralokortikoidnich u¢ink@ hydrokortikozonu, tim
dochazi kjeho pfeddvkovani a zaroven je poddavkovan mineralokortikoid. Doporucené rozmezi
substituce 9-alfa-fluorocortison acetatu se pohybuje mezi 0,1-0,3 mg/m?/den. Béhem détstvi patii
pravidelné endokrinologické kontroly v tfimési¢nich intervalech ke standardu. Klicovou roli
v posuzovani kvality lé¢by hraji antropologické parametry (vyska, hmotnost, kostni vék, vztah
kostniho véku ke kalendafnimu véku v ro¢nich intervalech). Z laboratornich parametra vysetfujeme
kortizol, 17-hydroxyprogesteron, androstendion, plazmatickou reninovou aktivitu (PRA) a ACTH.
Nébéry provadime 2 hodiny po podéni rannich 1ékéi. U kojenct pak doplniujeme iontogram a lacnou
glykémii. Hyperandrogenni stav nejlépe vystihuje hodnota androstendionu, pfi tdpravé substitu¢ni
terapie zohledniujeme kromé PRA i ordinovanou déavku 1ékti, zvazujeme i moZnou non-compliance
rodiny ¢i pacienta. U pacientli s vyraznou akceleraci kostniho zrani a pfedcasnou pubertou léc¢bu
dopliiujeme bud’ analogy gonadoliberinti nebo antiandrogeny ¢i jejich kombinaci.

Zavér: Spravné vedend lécba zajistuje détem s CAH dosazeni alesport dolniho pasma predikované
télesné vysky a zlepsi celkovou kvalitu Zivota u obou pohlavi.

FEMINIZUJiCi GENITOPLASTIKA U DIVEK S KONGENITALNI ADRENALNI{
HYPERPLAZII

R. Skabal, B. Rouskovéal, S. Kolougkova2, M. énajderovéZ, L. Lisa3, J. Zapletalova*, ]J. Venhacova#, R.
Pomahacova’, F. Votava¢, L. Vitnerova?, H. Gerzovas

1 Klinika détské chirurgie 2.LF UK a FN Motol, Praha

22. détska klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha

31. detska klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha

4Détska klinika LF UP a FN, Olomouc

5Détska klinika LF UK a FN, Plzen

6 Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

7Klinika détského a dorostového lékafstvi 1.LF UK a VEN, Praha

8 Gynekologicko-porodnicka klinika FN, Ostrava

Divky s kongenitalni adrenalni hyperplazii (CAH) tvoii nejvétsi skupinu mezi pacienty s intersexem,
u kterych je indikovédna chirurgickd tprava zevniho genitdlu - feminizujici genitoplastika (FGP).
Cilem sdéleni je informace o lé¢ebném postupu a vysledcich FGP u skupiny nasich pacientek s CAH.
Soubor pacienti: 1996 - 2002 jsme operovali 49 pacientl s intersexem. 42 bylo CAH (39 se solnou
poruchou, 3 bez solné poruchy). 23 pacientek meélo nizko-tustici vaginu (NUV) a 19 pacientek vysoko-
tstici vaginu (VUV) . 22 pacientek bylo operovano c¢asné, tj.mezi 30 mésici - 6 roky a 20 pacientek
pozdné, tj. mezi 12-22 roky Zzivota. Metodika: Kompletni, jednodobou, c¢asnou i pozdni FGP,
spocivajici v parcidlni resekci klitoris (PRK), labioplastice (LP) a vaginoplastice (VP) podstoupilo
17/42 pacientek s NUV.Kompletni dvojdobou ¢asnou FGP (PRK a nasledné VP) podstoupily 4
pacientky s VUV. Inkompletni (bez PRK) pozdni FGP po pfedchozi excizi klitoris gynekologem mélo
18 pacientek (6 NUV, 12 VUV). PRK bez VP byla u 3 pacientek s VUV. Vysledky: 17 pacientek s NUV
po kompletni jednodobé FGP se zhojilo p.p. a bez striktury vaginy. 2/4 pacientek po kompletni
dvojdobé FGP mély strikturu vchodu vaginy. 16 pacientek (4 NUV, 12 VUV) po inkompletni pozdni
FGP se zhojilo p.p., 2 obézni pacientky se zhojily p.s., u zddné nevznikla striktury vaginy. Moc¢ovou
inkontinence nevznikla. 5 pacientek (3 VUV, 2 NUV) mélo pohlavni styk. Zavér: Kompletni i
inkompletni FGP u pacientek s NUV ma jednozna¢né dobré vysledky bez ohledu na vék pacientek i
typ hojeni. Casna FGP u pacientek s VUV ma ur¢ité riziko striktury vaginy. Proto se zd4 lepsi odlozit
FGP u CAH s VUV asponi do peripubertalniho véku. Otazkou ztistava FGP jiz v prvnim mésici Zivota.



PROGNOSA PACIENTU S VROZENOU ADRENALNI HYPERPLASI{
L. Lisa
1.détska klinika 2.LF UK a FN Motol a Endokrinologicky tstav, Praha

Autorka hodnoti skupinu 82 pacientti 1é¢enych od ¢asného véku pro vrozenou adrenalni hyperplazii.
Skupina je nejednotnd, 1é¢ba u téchto pacientd byla rozdilnd a proto je hodnoceni velmi obtizné.
Somaticky vyvoj je hodnocen u vékové starSich pacientd podle konecné vysky, déle podle
anamnestickych tdajt vyvoj jejich kostniho véku a pubického ochlupeni. Mentélni vyvoj odpovidal
zdravé populaci. Po strance sexualni u nedostatecné lécenych pacientt byly zjistény poruchy vyvoje
gondd u obou pohlavi, dobfe lé¢eni jsou fertilni, i kdyz potomci jsou vétsinou heterozygoty.
Spolecenské postaveni odpovidd zdravé populaci. Na zédkladé zjisténych dat lze ¥ici, Ze pfiméfena
lécba vrozené adrendlni hyperplazie a jeji monitorovani jsou u této autosomalné recesivni choroby
velmi dilezité, nebot mohou zajistit postizenému jedinci pIné hodnotny zivot.

Symposium Il. Turnerav syndrom

VZTAH GENOTYPU A FENOTYPU U TURNEROVA SYNDROMU
J. Zapletalovdl, A. Santava?

1Détska klinika LF UP a FN, Olomouc

2 Ustav lékaiské genetiky a fetdlni mediciny LF UP, Olomouc

Rozvoj molekularné-genetickych metod pfispivd k pfesnému mapovani ¢asti chromozomit az na
aroven jednotlivych gend. U pacientek s Turnerovym syndromem (TS) nam postupné rozpoznavani
jednotlivych genti vazanych na X chromozom umozZiluje pochopit vztah mezi jejich genotypem a
fenotypem a pomoci metod DNA analyzy jsme schopni detekovat i pfitomnost malych fragmenttt Y
chromozomu.

Variabilni fenotyp u TS je davan do souvislosti s chybénim genti na chromozomu X, které
nepodléhaji X-inaktivaci a jejichz dvé funkéni kopie jsou nutné pro zabezpeceni fyziologického
vyvoje (SHOX gen, ,lymfogenni” gen). Haploinsuficience téchto genti vede zejména k typickym
télesnym odchylkam. Vliv genomického imprintingu je zaloZen na poznatku, Ze urcité geny jsou
prednostné exprimovany pouze zjednoho rodicovského chromozomu. Nékteré z fenotypickych
znakt TS se tedy vztahuji k parentdlnimu ptivodu intaktniho X chromozomu. Imprinting ma u TS (na
rozdil od gentt nepodléhajicich X-inaktivaci) vliv predevsim na neurokognitivni fenotyp.
Nespecificky chromozomalni efekt se uplatiiuje pfi vzniku a stupni gonadalni dysgeneze. Bunééné
linie s neparovymi pohlavnimi chromozomy nevstupuji u divek sTS do meiotického déleni.
Dtsledkem je atrézie oocyti a variabilni gonadalni fenotyp v zavislosti na typu chromozomalni
aberace.

U pacientek s TS mohou byt pfitomny i zbytky Y chromozomu, které nelze detekovat béznymi
cytogenetickymi metodami. Geny nachézejici se v distalni ¢asti kratkého raménka Y chromozomu
(GBY, TSPY) mohou predisponovat ke vzniku gonadoblastomu a jejich prtikaz je indikaci k provedeni
preventivni véasné gonadektomie.

AUTOIMUNITNI ONEMOCNENI U TURNEROVA SYNDROMU
S. Prtthova, V. Volf, J. Zikmund, J. Lebl
Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKYV, Praha

Pacientky s Turnerovym syndromem (TS) maji zfejmé zvySené riziko vzniku nékterych
autoimunitnich onemocnéni. V détském véku jsou zejména ohroZzeny rozvojem celiakie (CD) a
autoimunitniho onemocnéni stitné zlazy (AITD).

Cile studie: 1. Stanovit prevalenci CD u divek s TS; 2. Stanovit prevalenci AITD a riziko vzniku
tyreoidalni dysfunkce u divek s TS.



Soubor pacientek a metodika: Tranverzadlni studii jsme provedli u 81 divek sTurnerovym
syndromem ve véku 3-19 let (medidn 11,9), aktivné sledovanych na nasi klinice. 41 pacientek mélo
karyotyp 45X, dalsich 40 divek mélo chromozomélni mozaiku a/nebo strukturalni anomalii X
chromozomu, z nich 12 izochromozom iXq, sedm ring chromozom rX a Sest Y chromozom nebo jeho
fragment. U vSech divek jsme vysetfili titr IgA protilatek proti endomysiu (AEA) za soucasného
vylouceni deficitu celkového IgA. P¥i pozitivhim nebo hrani¢nim nalezu jsme provedli enterobiopsii.
K posouzeni stavu a funkce stitné zlazy jsme vysettili hladiny TSH, fT, a protilatek proti tyreoidalni
peroxiddze (Ab-TPO) a tyreoglobulinu (Ab-hTG). Pii TSH >6 mlIU/I jsme sonograficky vysetfili
$titnou zlazu. Subklinickou hypotyreézu jsme definovali jako hladinu TSH >6 mIU/l ve dvou
stanovenich, pfi normalni hladiné fT,.

Vysledky a zavéry: U 4 pacientek byl zjistén titr AEA 1:5. U tii z nich enterobiopsie prokazala floridni
celiakii, rodice ¢tvrté pacientky enterobiopsii odmitli. Prevalence prokdzané celiakie u TS ¢inila tedy
3,7 %, pravdépodobné celiakie 4,9 %.

Mirné zvyseny titr protilatek proti stitné zlaze byl prokazan u 15 divek (19 %), vyrazné zvyseny titr
protilatek (Ab-TPO a/nebo Ab-hTG >1000 mIU/I) u 3 divek (4 %). Subklinickd hypotyre6za se
rozvinula u dalich t¥f dévcat a byla vzdy spojena s nodézni strumou. AITD postihuje 27 % divek s TS,
zejména pacientky s iXq.

Vysledky ukazuji, Ze systematicky screening CD a AITD by se mél stat rutinnim postupem u TS.
Problematika tesena s podporou vyjzkumného zaméru MSM 111200001.

TURNERUV SYNDROM: SLEDOVANI V DOSPELOSTI
J. Heresoval?3, M. énajderové2

1 Klinika nuklearni mediciny 2.LF UK a FN Motol, Praha

22. detska klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha

3 Endokrinologicky tstav, Praha

Turnertiv syndrom (TS) je chromozomalni abnormalita u Zen, kdy ¢ast nebo cely chromozom X chybi.
Je charakterizovany zejména poruchou ristu a estrogennim deficitem p¥i ovaridlni dysgenezi. TS
zahrnuje celou fadu vrozenych malformaci a onemocnéni dalsich orgéndi, specifické zdravotni a
psychosocialni problémy vyZzadujici komplexni péci v détstvi i v dospélosti.

Lécba malé postavy riéstovym hormonem (GH) je dnes jiz zajisténa v détstvi. Pacientky jsou
dispenzarizovany v centrech, kde jejich vyvoj je sledovan pediatry a dal$imi odborniky, pfedevsim
gynekology zajistujicimi indukci puberty a substitu¢ni 1é¢bu pfi ovarialni poruse.

TS je spojen s cetnymi abnormitami skeletu, etiologicky ne zcela jasnymi. Prevalence skoli6zy je
signifikantné vyssi a zvysSuje se pfi 1écbé GH. Obsah kostnich mineralt je snizen. Snizeni odolnosti
kortikalni kosti na z&téz i pfi normalni denzité trabekuldrni kosti vytvari zvysené riziko fraktur. Nizka
kostni denzita u TS se zda byt spise disledkem sniZené kostni formace neZli zvysené resorpce, tento
stav trvd i pfi zavedené estrogenni substitu¢ni 1é¢bé. Vedle osteoporézy je nejcastéjsim piiznakem
hypotyredza, rendlni a gastrointestinalni poruchy, dyslipidemie. Poruchy sluchu ma asi 40 % Zen s TS.
Na X chromozom je rovnéz vazadna imunodeficience s riznymi klinickymi projevy napi. s postizenim
stitné zlazy. Celkové preziti Zen s TS je snizeno. Vyznamnym rizikem jsou kongenitalni malformace
srdce, koarktace aorty, dissekujici aneurysma, ICHS, hypertenze, diabetes mellitus, dyslipidemie.
Rada téchto poruch miize byt soudasti extrémni estrogenni deprivace. Nezanedbatelné riziko ptinaseji
i kozni zmény, sklon k névlim s malignim zvratem. Mortalita je u TS zvySena zvlasté u pacientek 45,X.
V klinickém sledovani je nutné dbat pozorné na monitorovéni glykémie, kostniho metabolismu,
tyreoidalnich funkci, estrogenni suplementace, méfeni TK a sledovdni hmotnosti. Dilezité jsou
kontroly kardiologické, imunologické a ORL. Vzhledem k tomuto komplexu patologii v dospélém
véku je lépe zajistit pacientkdm fizenou multidisciplinarni péci v klinickém centru s cilem sniZeni
morbidity a zachovéni kvality Zivota. Rada poruch je spojena s metabolickymi a hormonalnimi
odchylkami, proto by endokrinolog mohl zastivat v dospélosti funkci koordinatora této péce
s navaznosti na dalsi obory a pokracovat v jiz zavedeném systému péce v détském véku. V kratkém
prehledu se autofi snazi pfedlozit pfehled a rozvrzeni organizace péce o Zeny s TS, jednotlivé
diagnostické kroky, které mohou pfispét k aktivnimu vyhledavani a véasnému odhaleni a lé¢bé vSech
sdruzenych onemocnéni.



Volna sdéleni 1.

TW3 - NOVA METODA HODNOCENI KOSTNIHO VEKU
H. Krasni¢anoval, I. Kuchytikova?

11. détska klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha

2Katedra antropologie PF UP, Olomouc

Autorky zpracovaly tfemi metodami hodnoceni kostniho véku (TW2, TW3 a GP) 66 rentgenogramt
ruky a distalni ¢asti pfedlokti chlapcti a divek s konstituénim opozdénim, resp. urychlenim rdstu a
puberty a mentalni anorexii (vék 9 az 18 let). Dle vysledkli srovnani i dosavadnich praktickych
klinickych zkuSenosti s novou metodou hodnoceni kostniho véku TW3 (Tanner et al. 2001) odpovidaji
hodnoty stanovené pro kompartment RUS (radius, ulna, metakarpy a falangy) stupni zralosti gonad a
zralosti karpélnich kosti soucasné ¢eské populace vyznamné lépe nez hodnoty stanovené metodou
TW2 (1986). Rozdily hodnot RUS stanovenych metodami TW2 a TW3 ¢ini jeden rok, coz je
z klinického hlediska velmi vyznamny rozdil (nizsi hodnoty u TW3).

Na zakladé vlastnich vysledkt i v souladu s obsahem nové metody TW3 autorky doporucuji opustit
v praxi specializovanych pracovist dosud uzivanou metodu TW2. Pro exaktni hodnoceni kostniho
véku jednoznacéné preferuji metodu TW3, ktera diky novym standardim osifikace reflektuje vliv
sekuldrniho trendu na ¢asnéjsi biologickou zralost souc¢asnych evropskych déti a pubescentii.

Ve studii byla prokdzana shoda hodnot kostniho véku stanovenych metodou TW3 (,point scoring
system”) a klasickou metodou GP (,atlas matching”, 1959). Na zakladé tohoto zjisténi autorky
doporucuji pouzivat GP metodu v bézné (statimové) praxi vSude tam, kde neni vyZadovéna pfesnd
kontrola tempa osifikace, resp. 1écby.

Uvedena zjisténi plati pro vék nad devét let - standardy TW3 metody pro mladsi déti jsou totiz témér
shodné s TW2 a data mladsich jedinct proto autorky netestovaly.

CEREBRALNI KRECE - A CO BYLO DALE

L. Roschlova
Détské oddéleni Nemocnice ve Frydku-Mistku

S malou Deniskou jsme se setkali ve véku 15 mésict. Po rdnu byl pediatr telefonicky kontaktovan
lékatem oddéleni nukledrni mediciny s prosbou o okamzitou pomoc. Po aplikaci DMSA znacené 99Tc
(20MBq) a 5 ml fyziologického roztoku doslo u ditéte k poruse védomi, tonicko-klonickym kfecim,
opistotonu, objevila se krvava péna u dst. Okamzita aplikace 50 mg Hydrocortisonu byla bez efektu.
Lékar détské JIP nachazi dité stdle v bezvédomi, s tonickymi kfec¢emi, aplikuje 6 mg Seduxenu, ktery
rusi paroxymus, dité usind. Deniska je okamzité prevzata do péce DIP. Lékai nukledrni mediciny
predpokladal alergickou reakci na podanou latku, k ndm je dité piijato s dg. zachvat cerebralnich
konvulzi nejasné etiologie.

S matkou ditéte jsme doplnili podrobnou anamnézu. Deniska je od 3 mésicti véku léfena pro
recidivujici IMC, opakované vySetfovana. Nyni je opét s matkou hospitalizovdna na spadovém
détském oddéleni pro dalsi ataku IMC, tyden lé¢ena Augmentinem. Kromé téchto potizi je RA i OA
bez pozoruhodnosti. Rano pfed odjezdem na DMSA scan byla Deniska unavena, 2x zvracela.

Po pfijeti na DIP provedena zdkladni vySetfeni. EEG s vékovym nalezem, z vnitfniho prostfedi
vyjimam: Na 128, K 3,8, Cl 95, urea 1,03, kreatinin 35, osmolarita séra 253, glykémie 4,4. Po obdrzeni
vysledki jsme kontaktovali détské oddéleni, kde byla Deniska hospitalizovédna, s dotazem na
eventudlné provedeny koncentracni pokus. Skute¢né vecer pfed DMSA scanem byl ditéti intranasalné
aplikovan Adiuretin, pravdépodobné v davce 10 ug p¥i hmotnosti 10 kg. Stav jsme uzavieli jako
zdchvat cerebrdlnich konvulzi p#i hyperhydrataci po podini Adiuretinu. Denisku jsme 1é¢ili postupnou
korekci vnitfniho prostfedi roztoky krystaloidti a glukézy, monitorovali jsme vitalni funkce a bilanci
tekutin. Dité se béhem 2 hodin probouzi k plnému védomi, paroxysmus se neopakoval. Po 24
hodinach Na 141, osmolarita séra 276.



Denis¢inu kasuistiku uvadim jako pfipomenuti zradnosti jak terapeutického, tak diagnostického
podavani Adiuretinu. Zaroven je hezkym medicinskym pfikladem toho, jak postupné skladani
mozaiky klinického stavu, anamnestickych a laboratornich dat nas vede ke kone¢né diagnoéze.

OD PARACELSOVA VAROVANI K PERKUTANNI OTRAVE RTUTI

H. Vavrova
détské oddéleni Okresni nemocnice ve Vsetiné

Paracelsus-1493-1541: “Kazd4 chemicka latka je jed. Rozdil mezi lékem a jedem je v jeho podaném
mnozstvi.”

Kazuistika 20ti letého studenta s diabetem mellitus 1. typu, u kterého doslo k zavazné perkutanni
intoxikaci po aplikaci masti se rtuti hydrargyrum amidochloratum 10%.

RA: bezvyznamna

OA: od 5 let diabetes mellitus 1. typu, v dal$im pribéhu Hashimotova thyreoiditis, dermatitis
herpetiformis During. Dobte kompenzovén. Po absolvovani gymnézia nastoupil na VS do Brna a zde
rovnéz bez problémt lécen intenzifikovanym inzulinovym rezimem. TK vzdy v pasmu normy, o¢ni
vySetfeni bez znamek retinopatie, mikroabuminburie v normeé. Pro svédivy exantém lé¢en na koZni
ambulanci masti s obsahem 10% Hydrargyrum amidochloratum (bily precipitat). Touto masti si asi 3
tydny potiral celé télo.

Potize nastaly v 1été 2000, kdy pfi posilovani mél bolest na hrudniku. Poté se objevilo svalové chvéni,
tfes rukou a vyraznd svalova slabost. Dale vahovy ubytek -10 kg za 6 tydnd. Zména psychiky,
plactivost, tfes hornich koncetin, neschopnost delsi chtize. V klinickém obrazu dominovala svalova
slabost, tfes koncetin, zména osobnosti, kachexie, hypertenze. Otoky nemél. V laboratornim obrazu
pak vyrazna hyponatremie (Na 115 mmol/l), hypoproteinemie (celkova bilkovina 53g/1), selektivni
proteinurie 6 g/24 hod. Vylou¢en Schmidtiv a Carpentertiv syndrom a pacient pfeloZzen na kliniku
IPVZ Zlin s dg. nefroticky syndrom p#i DM 1. typu. Tam vysloveno podezfeni na intoxikaci rtuti,
které potvrzeno ve VEN - Klinika nemoci z povolani v Praze. Provedeno toxikologické vySetfeni,
prokazan vysoky odpad rtuti po Dimavalu (12 mg Hg). Podstoupil renalni biopsii - membranosni
glumerulonefritis 1. stupné pii otravé rtuti. Nasazeno antidotum (Dimaval), pokra¢ovano v
antihypertenzni terapii, intenzifikovaném inzulinovém rezimu. Postupné vyrazné zlepseni klinického
i laboratorniho nalezu.

Zavér: Perkutanni intoxikace rtuti

Symposium III. Hypotalamus / hypofyza

DIABETES INSIPIDUS: DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA
R. Pomahacoval, J. Klabochova?

1Détska klinika LF UK a FN, Plzen

2Nemocnice Sv. Jifi, Plzen

Diabetes insipidus centralis (DI centralis) je chronicky probihajici insuficience magnoceluldarnich
neurontl supraoptickych a paraventrikularnich hypotalamickych jader. ADH je do obéhu uvoliiovan
neurohypofyzou v zavislosti na osmolalité plasmy. Hlavnimi klinickymi pfiznaky jsou polyurie a
polydipsie. Laboratorné pfi zachovaném pifjmu tekutin nachdzime v séru norméalni ionogram a
osmolalitu séra, nizkou osmolalitu moc¢e pod 295 mOsm/kg. Test s odnétim tekutin potvrdi diagnézu
diabetu insipidu, test s ADH pak odlisi centrdlni a nefrogenni DI. Etiologie DI centralis mizZe byt
traumatickd, vaskuldrni (krvaceni, infekce), infiltrativni (histiocytéza, leukemie), nadorova
(germinom, kraniofaryngeom), hereditdrni (AD, AR, Wolframav sy.), idiopaticka, autoimunni, z
anomalif nap#. septooptické dysplazie. Sirokou etiologii a tskali diferencialni diagnostiky DI centralis
demonstrujeme na kazuistikach nasich pacientd.

Kazuistika 1. Terezka se narodila z nezadouci gravidity. Od 10 dnd véku se objevilo opakované
zvraceni a febrilni teploty nejasné etiologie. Ve vnitinim prostfedi byl sklon k hypernatremii, k



hyperosmolalité séra, hypoosmolalita moce. Zjisténa polyurie s diurézou vice nez 4 ml/kg/hod. U
Terezky jsme vyslovili podezieni na DI. Test s ADH svédcil pro DI centralis. Zjisténa amauréza,
neurologicky hypotonicky syndrom. MR mozku a hypofyzy s ndlezem anatomickych zmén svédcicich
pro diagnézu septooptické dysplazie, ktera se mtize pojit s centralnim DI a s hypopituitarismem.
Terezka je substituovana Adiuretinem pro DI centralis a Letroxem pro centralni hypotyreézu.
Kazuistika 2. Toma$ byl odmalicka obézni. V 8 letech véku se objevila polyurie, polydipsie,
konvergentni strabismus. Akutné provedené CT mozku prokazalo expanzi v hypotalamo-hypofyzarni
oblasti. Pfi zachovaném pffjmu tekutin dle potfeby byly ionogram a osmolalita séra v normé,
osmolalita mo¢e pod 100 mOsm/kg. Z hormondlnich pfedopera¢nich vySetfeni pfitomna centralni
hypotyreéza a centrdlni hypokorticismus. Opera¢ni vykon potvrdil tumor vychazejici z glandula
pinealis, histologicky 8lo o germinom-seminom. Jednalo se o primarni seminom CNS. Pacient se
podrobil radio- a chemoterapii. Po dvou letech dochédzi k relapsu onemocnéni s mnohocetnymi
metastdzami a s naslednym exitem.

Kazuistika 3. Pacientka byla vysetfena ve 12 letech véku pro polyurii, polydipsii. Anamnesticky traz
obli¢eje pfi padu z houpacky. Stanovena diagnéza DI centralis, provedena MR mozku s ndlezem 5
mm loZziska v hypofyze a rozsifenim infundibula. Konzilidrni vySetfeni na vy$sim pracovisti diagnézu
centrdlniho DI potvrdilo. V diferencidlni diagnéze uvazovano o zéanétlivé etiologii nebo stavu po
urazu. Neurochirurgické vySetfeni vyloucilo tumorézni etiologii, uvazovano o atrofii hypofyzy po
krvaceni. Zahéajena terapie Adiuretinem, stav byl kompenzovan. Kontrolni MR provadéno kazdych 6
mésict. V roce 1997 sekundarni amenorea, MR mozku bez progrese nélezu. LH-RH test normalni.

ZNvz

Lécena gestageny s pravidelnym cyklem. V zafi 1999 tuhé utvarky na sliznici horniho frontalniho
vestibula. Stomatologem hodnoceno jako stav po traze. Na MR v ffjnu 1999 rozsifeni infundibula
méné napadné, popisovano zmirnéni siderézy v oblasti zadniho laloku hypofyzy, kterd ma normalni
velikost i tvar. Doporuceny dalsi kontroly pfi dobrém stavu za 1 rok i pozdéji. V dubnu 2000 ulcerace
v oblasti molardi, provedena biopsie - histiocytéza z Langerhansovych bunék. Na MR CNS rozsifeni
infundibula, hypofyza normalni, objemnéjsi hypotalamus. Scintigrafie skeletu se zvy$enou aktivitou v
mandibule. Na rtg plic loziska v obou plicnich polich suspektni z infiltrace pfi zdkladnim onemocnéni,
lymfatické uzliny nezvétSeny. Lé¢ena dvéma cykly chemoterapie. Doslo k tstupu plicniho i kostniho

nélezu. T.¢. v remisi, studuje S78.

DIABETES INSIPIDUS NEUROHUMORALIS: USKALI LECBY
7. Sumnik
2. détska klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha

Terapie diabetes insipidus neurohumoralis (DI) pfedstavuje komplikovany medicinsky problém,
ktery vyzaduje tésnou spolupréci oSetfovatelského tymu s rodinou pacienta. Obtiznost 1é¢by netkvi
ani tak ve vybéru preparitu (synteticky analog vasopresinu desmopresin je jedinym dostupnym
preparatem), jako spise ve zptisobu aplikace, celkové denni davce a davkovacim schématu v zavislosti
na stadiu choroby a zménach denniho rezimu pacienta.

Nejcastéjsi akutni komplikaci DI je hyperosmolarni dehydratace zpiisobena pozdnim stanovenim
diagnézy DI ¢i nedostate¢nou dévkou antidiuretického hormonu (ADH) u jiz lé¢enych pacientt.
Snaha o pfili§ rychlou korekci vnitfniho prostfedi parenterdlnim pfivodem tekutin a zvysenou
davkou ADH miize byt kontraproduktivni - rychly pokles osmolality séra mutze zptsobit edém
mozku s velmi vaznymi déisledky pro pacienta. Setrné zasahy do davkovani ADH, parenteralni
rehydratace vedend sohledem na diurézu a snaha o co nej¢asnéjsi pfechod na peroralni p¥ivod
tekutin - to vSe spolecné s peclivym monitorovinim hmotnosti pacienta a bilanci tekutin tvo{ zékladni
zasady lécby tohoto akutniho stavu.

Pro aspésnou léébu DI v domacim prostiedi je nejdiilezitéjsi zevrubné vysvétleni podstaty choroby a
lécebné strategie rodi¢tim ditéte oSetfujicim lékafem. Velkd vétSina zdvaznych komplikaci lé¢by DI
vzniklych v domécim prostfedi je zptisobena poruSenim zakladnich zdsad vedeni terapie DI -
nejcastéji se setkdvame se Spatnou technikou aplikace ADH, nékdy téZz s vynechdvanim davek
antidiuretického hormonu, nepfiméfenym piijmem tekutin pfi terapii ADH atd. Opakovana edukace je
zde jedinym (i kdyz v nékterych pfipadech ne zcela jednoduchym) moznym feSenim.



SEPTOOPTICKA DYSPLAZIE:

MORFOLOGICKE, OFTALMOLOGICKE A ENDOKRINNI KONSEKVENCE
J. Vosahlo
Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKYV, Praha

Septoopticka dysplazie je vrozena vada charakterizovand kombinaci morfologickych anomaélii CNS,
atrofii optickych nervii a hormonalnimi deficity hypofyzarnich hormonti. Na skupiné osmi pacientti -
péti divek a tfi chlapcti - prezentujeme variabilitu klinickych obrazi této vady.

Ze sedmi pacienti s provedenou NMR CNS byl normdlni nélez zjistén u jedné divky. U vSech
ostatnich byla nalezena mala hypofyza. U péti pacientii byl tento nalez sdruzen s dalsimi defekty - u
tfi s rlizné rozsadhlymi defekty stfedocarovych struktur (septum pellucidum, corpus callosum, fornix
cerebri), u dvou zbyvajicich se schizencefalii, dystopii Sedé hmoty a atypickou gyrifikaci.
Ojedinélymi byly nélezy korové atrofie, cysty v glandula pinealis a lipomu hypothalamu.

Normalni nitroo¢ni nalez byl ze Sesti vySetfenych zjistén pouze u jedné pacientky. U t#{ byla nalezena
jednostranna atrofie diski optickych nervi, u dvou je atrofie oboustranna spojena v jedno p¥ipadé i
s dystrofickymi zménami. Funkéni postizeni zraku ma pét z osmi pacientlit - ¢tyfi z nich trpi
jednostrannou a jeden oboustrannou slepotou. Strabismem je postiZeno pét z osmi déti.

Z hormonalnich deficitti hypofyzarnich hormonti je nej¢astéjsim deficit riastového hormonu (u sedmi
pacienti), nasleduje deficit TSH (u Sesti), ACTH (u péti) a ADH (u jednoho pacienta). Deficit FSH/LH
byl zatim zjistén u jedné pacientky, u dvou doslo ke spontanni puberté, ostatni jsou dosud
prepubertélni.

Zajimavé je zjisténi, Ze soucasny deficit ristového hormonu a ACTH (pét déti) je spojen s méné
niapadnou poruchu rastu a o 40 % niz$§imi davkami rdstového hormonu nez samotny deficit
riistového hormonu.

Problematika tesena s podporou vyjzkumného zaméru MSM 111200001.

Symposium IV. Stitna 71aza

KONGENITALNI HYPOTYREOZA MOLEKULARNE-GENETICKYM POHLE-

DEM
E. Al Taji, J. Lebl, O. Hnikova
Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

V 90. letech 20. stoleti zac¢alo nékolik vyzkumnych tyma patrat po patogenetickych mechanismech
nejcastéjsi vrozené endokrinni poruchy - kongenitalni hypotyreézy (KH), na molekularni Grovni.
Molekulédrné - genetické studie p¥inaseji nejenom nové poznatky o regulaci vyvoje stitné zlazy a jejich
poruchach, vedoucich ke vzniku dysgeneze a dyshormonogeneze, ale pomahaji vysvétlit i néktera
klinickd pozorovani. Jiz dfive byla popsana vyssi prevalence vrozenych vyvojovych vad u déti s KH.
Riziko sdruZené vyvojové vady bylo vycisleno na 2-5 krat vyssi nez pro ostatni populaci. Dnes zndme
nékolik transkripénich faktord, které se trvale nebo pfechodné exprimuji nejenom béhem vyvoje stitné
zlazy, ale i jinych orgdnt (TTF-1 - plice, pfedni mozek, hypofyza, TTE-2 - tvrdé patro, jicen,
adenohypofyza, PAX-8 - ledviny). Mutace gent pro tyto transkripéni faktory proto mohou vést
nejenom ke vzniku riiznych forem dysgeneze $titné zlazy, ale i k postizeni téchto organti. PostiZeni
sluchu u nékterych déti s dyshormonogenezi (Pendredtv syndrom) je zptisobeno poruchou funkce
pendrinu, pfenasece pro jod a chlér, ktery se kromé $titné zlazy exprimuje ve vnitinim uchu. Zatim
ale nezndme spole¢ného jmenovatele pro viibec nejcastéjsi kombinaci: dysgeneze stitné Zzlazy -
vrozend srde¢ni vada. Které vrozené vyvojové vady muzeme ocekavat u déti s KH ? Jak intenzivni
by mélo byt patrani po sdruzené vyvojové vadé u déti s KH ? Jaké genetické poradenstvi budeme
schopni nabidnout dospivajici generaci déti s KH, potencialnich nositelét genetické informace, kteréd
miize vést nejenom k postizeni stitné zlazy ?

Problematika feSena s podporou vyjzkumného zaméru MSM 111200001.
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NOVOROZENEC S TYREOPATII
D. Novotna
2. détska klinika FN, Brno

Tyroxin je u savcll nejvyznamnéjsim fyziologickym regulatorem vyvoje mozku. Matef'sky tyroxin v
omezeném mnozstvi prochédzi placentou. V pupeénikové krvi novorozencti s atyre6zou dosahuje
hladina T4 cca 50 % normy. Prvni znamky vlastni produkce hormoni $titnice u plodu se objevuji
kolem 10. gesta¢niho tydne. Od 18. tydne produkce tyroxinu plynule stoupa. Uprostted gestace je
fetus v prostfedi primarni, ke konci gestace tercidrni hypotyreézy. Kolem porodu je hladina TSH i
tyreoidédlnich hormonti lehce zvysena. U 50 % nezralych novorozenct (30.-32. tyden) se proto objevuje
fyziologicka hypotyroxinemie, ktera je projevem mirné tercialni hypotyreézy. Tento stav vétsinou
spontanné odezni béhem 4-8 tydnii a kromé nejtézsich forem nevyzaduje 1é¢bu. U syndromu nizkého
T3 u nezralych jde o izolovany pokles T3, ostatni tyreoidalni parametry jsou v normé. Ke spontanni
tupravé dojde béhem 1-2 mésichi. Pficinou miize byt relativni podvyZziva ¢i ¢etnéjsi vyskyt zavaznych
zdravotnich komplikaci. Kongenitalni hypotyreéza se vyskytuje s ¢etnosti 1:5000 novorozenct. Jedna
se o etiologicky rtiznorodou poruchu sekrece tyreoidalnich hormonti. V roce 1985 byl v Ceskosloven-
sku zaveden povinny screening kongenitalni hypotyreézy. V soucasné dobé u nas pracuji 2 centra
(Praha-Vinohrady a Brno-Détskd nemocnice). Diky dobré organizaci tohoto vySetfeni je zahdjena
terapie do ¢trnacti dndi Zivota novorozence a pouzitim davky tyroxinu 10-15 pg/kg a den (dle
zavaznosti hypotyreézy) je zabezpefen prakticky normdlni psychomotoricky vyvoj ditéte. Daleko
méné pozornosti bylo dosud vénovéno détem s hrani¢ni hypotyreézou. Studie, které se v posledni
dobé pravé na tuto skupinu déti zaméfuji, prokazuji u ¢asti z nich poruchy uceni, koncentrace a
vizuomotorické koordinace. Stale vice se prosazuje trend 1éc¢it i déti s minimalni hypotyredzou s
odkladem definitivni diferencialni diagnostiky do tfetiho roku. Tranzientni hypotyreéza se vyskytuje
Castéji u nezralych a pfetrvava nékolik mésicti. Pfi¢inou mize byt nedostatek ¢i nadbytek jodu,
transplacentdrni pfenos blokujicich protilatek nebo tyreostatik. Lécba se zahajuje niz$i davkou
tyroxinu, cca 5 pug/kg a den. Postupné dle laboratornich kontrol 1é¢bu vysazujeme. Primérna doba
trvani poruchy je 50 dni. Tranzientni hypertyreotropinemie je vzacné se vyskytujici izolované
zvyseni TSH. Pfi¢inou mizZe byt opozdéna maturace receptorét pro TSH, ¢i porucha zpétné vazby
tyroxinu v hypofyze. Ostatni tyreoidalni parametry jsou v normé. Je nutné dlouhodobé sledovani, ale
neni tfeba lécit.

Neonatalni tyreotoxikdza je velmi vzacné onemocnéni. Vyvine se jen u 1 % déti matek s vysokymi
titry TSH receptor stimulujicich protilatek. Klinicky se projevi vétsinou koncem prvniho tydne Zivota.
Starsi tidaje hovoti az 0 20 % mortalité. Lécba in utero spociva v podéavani tyreostatik matce v davce,
ktera normalizuje srde¢ni frekvenci plodu a soucasné matku udrzi v eutyreoidnim nebo lehce
hypertyreoidnim stavu. Pro novorozence pouzivime PTU v davce 5-10 mg/kg a den nebo MMI 0,5-1
mg/kg a den. U tézkych stavli mizeme zpocatku pouzit Lugol 1 kapka/kg kazdych 8 hodin nebo
ipodat sodny 0,5 g kazdy 3. den. V 1é¢bé 1ze vyuzit betablokatory nebo digoxin ¢i kortikoidy. Vzacné
je u tyreotoxikéz na podkladé mutace TSH receptoru nutna tyroidektomie.

ZISKANA HYPOTYREOZA: CESTY K DIAGNOZE
J. Venhécoval, J. Zapletalova?!, K. Michélkova?, D. Houserkova?

1 Détska klinika FN a LF UP, Olomouc

2 Radiologicka klinika FN a LF UP, Olomouc

Nejcastéjsi pri¢inou ziskané primdrni hypotyreézy u déti a adolescentli je autoimunni tyreoiditis
(AIT). Pfiznaky nedostate¢né tvorby a tcinku tyreoidedlnich hormonii mohou byt vyjadfeny rtzné
intenzivné i rtizné interpretovany. Stanoveni spravné diagnézy a zahajeni 1écby je pak zavislé od toho,
zdali a kdy je dité odeslano k endokrinologickému vySetfeni. Formou kazuistik jsou prezentovany tfi
pripady tézké hypotyredzy pii AIT.

U 15-ti leté divky byly dominantnimi klinickymi pfiznaky svalova slabost a otoky koncetin a
v obliceji, které vedly k podezfeni na systémové onemocnéni pojivové tkané, pro které byla
vySetfovana. Dvodem k endokrinologickému vysetfeni 9-ti leté divky byla retardace rastu (za
posledni 2 roky vyrostla pouze 2 cm). 13-ti lety chlapec s familidrnim vyskytem autoimunnich chorob
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s nartstem hmotnosti o 20 kg za 16 mésicti byl odeslan k endokrinologovi pro obezitu. Jiz podrobnym
rozborem anamnézy a fyzikdlnim vySetfenim u prezentovanych déti bylo mozno vyslovit podezfeni
na hypotyreézu, kterd byla verifikovana laboratornim vysetfenim (sérové hladiny TSH byly 500-860
mlU/1 p#i normé do 5,5 a hladiny FT4 od 0,252 do 2,75 pmol/1 p#i normé 10,3-23,2). U vSech tf{ déti
byly pozitivni protilatky proti TPO a/nebo proti TG, ale vyse jejich titru nekorelovala s tizi nemoci. U
vSech byl charakteristicky ultrasonograficky nélez na $titné zlaze, kterd u dvou ze tfi déti nebyla
ztetelné zvétSena. Substitucni terapie L-thyroxinem v gradualné zvySované déavce vedla nejen
k vyraznému zlepsSeni subjektivniho stavu, ale i objektivniho nalezu vcetné catch up ristu u 9-leté

divky.

NOVE TRENDY V LECBE TYREOPATII U DETI
M. Dvotakova
Endokrinologicky tstav, Praha

Nemoci &titné zlazy jsou nejcastéjsimi endokrinopatiemi v nasi republice, tvoii 80-90 % naplné
¢innosti endokrinologickych pracovist. V détském véku pfevaznou cast nemoci stitné zlazy tvori
prosta struma, vznikajici nejcastéji nedostatkem jédu v potravé, vlivy zevniho prostfedi a dalsimi
pfidatnymi vlivy, napf. pfechodné zvySenymi naroky na tvorbu hormonti, napf. v puberté,
v téhotenstvi. Lécba je kauzalni, suplementace j6dem zavisi na véku, na sloZeni stravy bohaté na jod v
potravé. Casté jsou i autoimunni zanéty stitné zlazy objevujici se nejcast&ji v obdobi puberty, ale neni
zadnou vzacnosti vyskyt v pfedskolnim obdobi. Jsou-li laboratorni parametry funkéni diagnostiky
snizené nebo prokazujeme subklinickou hypofunkci, jde jiz o celozivotni 1é¢bu scilem udrzet
eufunkéni stav. Substituéni davka levothyroxinu se ¥idi dle laboratornich parametrd, pokud je
soucasné piitomna struma, je nutno volit vyssi supresni davku. Preparaty s jodem u imunopatif $titné
zlazy nejsou vhodné. Tyreotoxikoza u malych déti je zdvazné onemocnéni, probihajici stejné jako
lymfocytarni tyreoiditida malych déti mnohdy sminimem klinickych pfiznakti na rozdil od
dospélych, takZe jeji diagnostika nemusi byt zjisténa brzy, ale az pfi vysokych laboratornich
hodnotach tyreoidalnich hormont. Davka tyreostatika, pokud normalizuje laboratorni parametr fT4,
ale TSH je suprimovano, by se neméla snizit. Zac¢atek 1é¢by na kratkou dobu se doplituje 1é¢bou beta
blokatory k utlumeni perifernich tc¢inkt tyreoidalnich hormont.

Pti dosazeni remisi do 8 tydnf, je S8ance na snizeni relapsti onemocnéni vysoka. Radioterapie u déti se
v nasi republice, na rozdil od USA, nepouziva. Chirurgicka lécba je indikovana u relapst toxikozy a
¢asto u divek sohledem na moZznou budouci graviditu a nebezpeci transplacentdrniho prestupu
stimulujicich protildtek na plod s moznym pozdéj$im rozvojem imunopatie u plodu. U uzld $titné
zlazy je indikovana punkce tenkou jehlou pod sonografickou kontrolou a cytologické vysettfeni
punktatu. Je-li podezfeni na malignitu, je metodou volby operaéni feSeni - vzdy totadlni
tyreoidectomie, po niZ nésleduje az po negativnim histologickém vysledku substitu¢ni a souc¢asné
supresni lécba scilem suprese TSH. Néslednd radioterapie po operaci zavisi na histologickém
vySetfeni a ndsleduje po konzultaci s pracovistém kliniky nukledrni mediciny.

Presto, ze se zd4 problematika léc¢by tyreopatii jednoduchd, je nutno piistupovat ke kazdému ditéti
individuelng, davky pfizptisobit klinickému stavu a laboratornim parametrim po jejich peclivém
monitorovani.

Velka pozornost je vénovana tzv. subklinickym staviim, které jde-li o hypofunkci by se mély vzdy
lecit.
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Volna sdéleni 11.

DALSI OSUD DITETE S NEONATALNI TYREOTOXIKOZOU

M. Gregora

Détské oddéleni nemocnice, Strakonice

V minulém roce v casopisu Cesko-Slovenska pediatrie & 7, roénik 56 se objevila kazuistika
novorozence s neonatdlni tyreotoxikézou, zptisobenou transplacentirnim pfenosem protilatek od
matky, s nerozpoznanou a nelécenou tyreotoxikozou v druhé poloviné gravidity.

Dité se narodilo ve 37. tydnu s porodni hmotnosti 2300g (5-10 perc.) a délkou 47 cm (25-50 perc.),
dystrofické, drazdivé s naznacenou symetrickou protruzi bulb.

Hladina fT4 byla 5.den Zivota 75,9 pmol/1l, TSH 0,07 mIU/l. Vstupni hodnotu protilatek proti TSH
receptortim nebylo mozné z technickych dtivodi laboratofe stanovit, ale 29. den zivota byla hladina
rTSH-ab 41,1 U/1 (norma do 8 U/1).

Pfi tyreostatické 1é¢bé Carbimazolem doslo k postupné normalisaci laboratorniho i klinického nélezu.
Terapie Carbimazolem trvala do 1,5 mésice. Ve 3 mésicich Zivota poklesly rTSH-ab k normalnim
hodnotam. Ve véku 4,5 mésice hol¢icka vazila 5100 g a métila 59 cm (10. percentil). Hodnota fT4 byla
8,71 pmol/1, TSH 3,15 mIU/L

Mezi 4.a 6. mésicem véku byla opakované nemocna, rymy, KHCD, opakované lécena ATB. V 6
mésicich byla hospitalisovana pro bronchitidu a oboustrannou otitidu na spddovém détském
oddéleni. Hodnoty fT4 (9,0 pmol/1) i TSH (1,7 mIU/1) byly v normé.

V dalsich mésicich nestonala, ale pozvolna dochazi k oplostovani rtistové ktivky.

V roce véku méfila 68 cm ( mezi 1. a 3. percentilem) a vazila 7400 g.

Hodnoty T4 (15,4 pmol/1) a TSH (2,50 mIU/1) ztistavaly nadale v normé.

Nyni ve véku 18 mésicti se dale prohlubuje rdstovy deficit. Divka mé#i 71 cm (hluboko pod 1.
percentilem). Vazi 7950 g. TSH 4,94 mIU/], fT4 15,9 pmol/l. V krevnim obrazu jsou znamky mirné
hypochromni mikrocytarni anemie (objem ery 75,5 fl - norma 80,0-95,0, barvivo ery 25,3 pg - norma
27,0-32,0), mineralogram, jaterni testy, glykémie, CRP - vSe je v normé. Endomysialni protilatky a
protilatky proti gliadinu jsou negativni.

Hladiny GH, IGF-I a IGFBP-3 jsou nabrany a zatim neni vysledek.

Psychomotoricky vyvoj ditéte odpovida véku.

Otazkou je, co je pri¢inou riistové retardace.

Mohla by byt dana tim, Ze fetalni tyreotoxikéza a s ni spojend intauterinni rtistova retardace zacala jiz
pred 26. gestaénim tydnem. Tzv. ,,catch up” télesné délky se nemusi plné projevit.

Po zaléceni tyreotoxikézy pifi postupné normalizaci laboratornich hodnot vsak doslo k akceleraci
ristu z 3. percentilu ve 2 mésicich na 10. percentil ve 4,5 mésicich. Od té doby se ristova kfivka
oplostuje. V poslednich 6 mésicich dité nestonalo, dle matky prospiv4, ale vyskou se propadlo
hluboko pod 3. percentil.

CHRONICKA AUTOIMUNNI TYREOIDITIDA MANIFESTOVANA ZASTA-
VOU RUSTU

M. Imramovska, P. Frithauf, S. Kochanova
Klinika détského a dorostového lékatstvi 1.LF UK a VEN, Praha

Barborce je 10,5 roku a do endokrinologické ordinace byla poslana na vySetfeni pro zastavu ridstu. Dle
dokumentace détské lékarky vyrostla za poslednich 15 mésici o 1 cm, zatimco piirtistek hmotnosti
byl 4 kg. Vaznéji nestonala, subjektivni potize neudavala. Zpétné rodice p¥iznavaji, Ze asi posledni
dva mésice byla unavené&jsi, hiite se sousttedila a zhorsila se ve $kole. V percentilovém grafu v 5 letech
byla na 75.P. Potom nastava pozvolné oplostovani ristové kiivky, po 9. roce propad pod 10.P. V 10,5
letech vyska 133 cm, hmotnost 29,5 kg. Interni nélez bez pozoruhodnosti. Po¢inajici zndmky dospivani
M2, P2. Z laboratornich vysetfeni: v krevnim obraze anemie, zvySeny ALT, AST, kreatinin,
cholesterol 10,26, tT4 4 nmol/1 (n 60,0-150,0), fT4 3,2 pmol/l (n 9,8-23,1), T3 0,7 nmol/] (n
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0,90-3,0), fT3 1,2 pmol/1 (n 3,4-6,3), TSH>500 mIU/1 (n 0,5-6,0), TgAb 114,2, TPOADb 331,1 (n
0-60). Postimulac¢ni (pyridostigmin a klonidin) maximdlni hodnota STH byla 3,7 mIU/1 (n=20). IGF-I
64,3 pg/1 (n 76-499). Antiendomyzium IgG, IgA negativni. USG $titné zlazy: celkovy volum v normé,
echogenita lehce sniZend, oboustranné nehomogenni, misty hyperechogenity charakteru vaziva. RTG
selly vnormé a prekvapivé osifikace zdpésti odpovida véku. Po zahdjeni substitucni terapie
Euthyroxem po dvou mésicich nastdva normalizace hormont i biochemickych parametrii. Zrychluje
se rlist, za 2 mésice ptirtstek +2cm.

Na nasem piipadé chceme ukézat, Ze i tézkd ziskana periferni hypotyreéza mtize unikat pozornosti a
prvni zjevné piiznaky, které vedly k vySetfeni, byla az retardace rtistového tempa.

KLINICKY NEME TEZKE HYPOFUNKCE STITNE ZLAZY NA PODKLADE

LYMFOCYTARNI TYREOIDITIDY
M. Finkov4, J. Zikmund
Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKYV, Praha

Autofi si dovoluji prezentovat kazuistiky dvou pacientek stézkou hypofunkci stitné zlazy na
podkladé lymfocytarni tyreoiditidy zcela bez klinické symptomatologie. Prvni pfipad se tyka 12leté
Klarky, ktera pfichdzi na ambulanci nasi kliniky na doporuceni obvodniho lékate pro susp. strumu.
Ve druhém piipadé se jedna o 18letou Katefinu, kterd byla vySetfovdna na détském stfedisku pro
vitiligo, a v ramci celkového vySetfovani byly stanoveny hormonalni hladiny stitné zlazy. Tyto dva
pfipady jsou varovnym signalem nutnosti myslet na tato onemocnéni i u déti a indikovat vysetient
zaméfend na $titnou Zlazu. Z vlastni zkuSenosti vime, Ze se jedna o pomérné ¢asta onemocnéni, i kdyz
ne takto vystupriovand, ktera se nevyhybaji ani détskym a adolescentnim pacientéim, a je tfeba na né
myslet. Véasnym stanovenim diagnézy a naslednou adekvatni terapii méizeme zabranit rozvoji tézké
hypofunkce $titné zlazy, i kdyz zpoc¢atku bez patrné , klinické symptomatologie”.



